ПОЛИМОРФИЗМ R577X ГЕНА ACTN3 У БЕЛОРУССКИХ СПОРТСМЕНОВ, СПЕЦИАЛИЗИРУЮЩИХСЯ В ИГРОВЫХ ВИДАХ СПОРТА by КОСТИНА (E.YA. KOSTINA), Е.Я. et al.
ISSN 2078-5445 ЗДОРОВЬЕ ДЛЯ ВСЕХ. 2018. №2 
 
37 
 
УДК 159.9.072.2 
 
Е.Я. КОСТИНА 
младший научный сотрудник лаборатории  
физиологии питания и спорта1  
 
  
Л.С. СОСНА 
младший научный сотрудник лаборатории  
физиологии питания и спорта1 
1ГНУ «Институт Физиологии НАН Беларуси»,  
г. Минск, Республика Беларусь 
 
  
С.Б. МЕЛЬНОВ, д-р биол. наук, профессор,  
преподаватель кафедры анатомии2 
2Белорусский государственный университет физической культуры,  
г. Минск, Республика Беларусь 
 
 
Статья поступила 9 октября 2018г. 
 
 
ПОЛИМОРФИЗМ R577X ГЕНА ACTN3 У БЕЛОРУССКИХ СПОРТСМЕНОВ, 
СПЕЦИАЛИЗИРУЮЩИХСЯ В ИГРОВЫХ ВИДАХ СПОРТА 
 
Резюме. Статья посвящена изучению роли полиморфизма R577X гена ACTN3, кодирующего белок 
α-актинин-3 в быстросокращающихся мышечных волокнах. Описан вклад данного полиморфного 
маркера в развитии скоростно-силовых качеств спортсмена. В исследовании приняло участие 
219 индивидов, среди которых 109 высококвалифицированных спортсменов игровых видов спорта 
и 110 лиц, не занимающихся профессиональной спортивной деятельностью. Для проведения моле-
кулярно-генетического анализа использовали метод полимеразной цепной реакции полиморфиз-
мов длин рестрикционных фрагментов (ПЦР-ПДРФ). Выявлены особенности распределения ге-
нотипов и аллельных вариантов вышеуказанного генетического полиморфизма среди спортсме-
нов и группы сравнения. На основе проведенного анализа авторами сделано заключение о возмож-
ности использования R-аллеля полиморфизма R577X гена ACTN3 в качестве генетического марке-
ра развития силы и скорости. 
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3, полиморфизм длин рестрикционных фрагментов, полимеразная цепная реакция. 
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POLYMORPHISM OF R577X GENE ACTN3 IN BELARUSIAN SPORTSMEN 
SPECIALIZING IN GAME SPORTS 
 
Summary. The article is devoted to the investigation of the role of gene encoding for the alpha-actinin-3 
protein in the fast-twitch fibres (type II). The focus is on presenting the association between 
polymorphism R577X in the ACTN3 and display of muscular strength and power. The functional R-allele 
of the alpha-actinin-3 gene has been reported to get into elite sprint/power athlete status. The aim of the 
study is to determine the frequency distribution of ACTN3 genotypes and alleles in playing games. 219 
individuals were composed two groups of the study: 109 professional elite athletes of playing sports and 
110 individuals of control group. Genotypes were determined using polymerase chain reaction-restriction 
fragment length polymorphism method. Exceptions of the distribution of genotypes and alleles of the 
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genetic polymorphism have been revealed in elite athletes of playing sports. In conclusion, researchers 
are able to use this polymorphism as genetic marker of speed and strength qualities. 
 
Keywords: physical qualities, genetic markers, genotype, α-Actinin-3 gene, allele, polymorphism of 
restriction fragments, polymerase chain reaction  
 
Введение. В настоящее время известно, 
что некоторые физиологические параметры 
человека генетически детерминированы. Од-
ним из таких параметров является структура 
мышечных волокон, процентное соотноше-
ние которых формируется еще в эмбрио-
нальном периоде [1, 5]. Спортсмены, обла-
дающие комплексом генетических полимор-
физмов, обуславливающих формирование 
физических качеств, необходимых для заня-
тий теми или иными видами спорта, имеют 
преимущества в спортивной подготовке. 
Можно утверждать, что в ситуативных видах 
спорта при равных морфометрических, так-
тико-технических и мотивационных пара-
метрах, преимущества имеет тот спортсмен, 
который обладает большими скоростно-
силовыми качествами, зависящими, в том 
числе, от структуры мышечного волокна [2]. 
Современный отбор кандидатов в игровые 
виды спорта представляет собой комплекс-
ный метод, основанный на изучении морфо-
логических, педагогических, психологиче-
ских характеристик [3]. Однако многочис-
ленные исследования в области спортивной 
науки демонстрируют необходимость допол-
нения этого метода анализом генетических 
параметров, которые позволят выявить пер-
спективность индивида еще на этапе спор-
тивной ориентации [4]. 
Известно, что каждое мышечное волокно 
состоит из миофибрилл, которые, в свою 
очередь, представляют собой комплекс мик-
рофиламентов двух типов актиновых (тон-
ких) и миозиновых (толстых) нитей. Мышеч-
ное сокращение обусловлено скольжением 
нитей относительно друг друга. Структура 
актиновых филаментов регулируются белка-
ми α-актининами-2 и -3. Структура белков α-
актинина-2 и α-актинина-3 кодируются гена-
ми ACTN2 и ACTN3 [5]. 
Имеются данные о том, что ген α-
актинина-3 ассоциирован с проявлением фи-
зических качеств спортсменов и влияет на 
нормальное функционирование мышц [6–8]. 
Он локализован в длинном плече 11 хромо-
сомы в положении 11q13-q14 и состоит из 20 
экзонов и 19 интронов. 
В результате однонуклеотидной замены 
цитозина (С-аллель) на тимин (Т-аллель) в 
16-ом экзоне происходит превращение кодо-
на, кодирующего аргинин, в стоп-кодон, что 
служит причиной блокировки синтеза поли-
пептидной цепи белка. Следствием такого 
преобразования является дефицит α-
актинина-3 в быстросокращающихся мы-
шечных волокнах, что приводит к снижению 
скоростно-силовых показателей [9]. В лите-
ратуре генотип СС обозначается как RR, то-
гда как ТТ генотип – XX, а сам полиморфизм 
имеет название R577X. Установлено, что бо-
лее миллиарда человек по всему миру гомо-
зиготны по Х аллелю и имеют дефицит белка 
α-актинина-3 [10].  
Согласно данным базы генетических ча-
стот популяций человека «The Allele 
FREquency Database», частота аллелей R и X 
полиморфизма R577X гена ACTN3 в белорус-
ской популяции составляет 53,6% к 46,4% 
(данные 2018 года) [11]. Однако, согласно 
этой базе, в исследованиях других европей-
ских стран наиболее встречаемым аллелем 
является R. 
Исследования Seto J.T. c соавт., выявили 
компенсацию белкового продукта нокаути-
рованного гена ACTN3 у мышей за счет уве-
личения выработки α-актинина-2, что приво-
дит к повышению интенсивности работы во-
локон медленного типа. Аналогичным обра-
зом спортсмены с генотипом XX демонстри-
руют склонность к видам спорта с проявле-
нием выносливости [12].  
Ахметов И.И. и соавт. обнаружили стати-
стически значимые различия в распределе-
нии генотипов полиморфизма R577Х, так ге-
нотип ХХ встречается значительно реже сре-
ди спортсменов, специализирующихся в фи-
гурном катании, по отношению к группе 
сравнения (2,6 к 14,5; p<0,05) [13].  
В исследованиях Pimenta, E.M. и соавт. 
среди группы бразильских футболистов вы-
явлена связь генотипа RR с более высокими 
показателями в беге на короткие дистанции и 
прыжковых тестах по отношению к спортс-
менам, имеющим генотип RX и XX (p<0,05) 
[14]. 
Таким образом, изучение структуры генов 
белорусских спортсменов является актуаль-
ным, поскольку результаты подобных иссле-
дований позволят сформировать модель для 
ISSN 2078-5445 ЗДОРОВЬЕ ДЛЯ ВСЕХ. 2018. №2 
 
39 
 
отбора еще на ранних этапах спортивной 
ориентации. 
Цель исследования – проанализировать 
распространенность аллелей и генотипов по-
лиморфизма R577X гена ACTN3 среди 
спортсменов, специализирующихся в игро-
вых видах спорта и группы сравнения. 
Материалы и методы исследования. В 
исследовании приняли участие 219 индиви-
дов, среди которых мужчины и женщины в 
возрасте 19-30 лет. Основную группу иссле-
дования составили 109 высококвалифициро-
ванных спортсменов (КМС, МС, МСМК), 
специализирующихся в бадминтоне, 
настольном и большом теннисе, баскетболе, 
волейболе, гандболе. Группу сравнения со-
ставили 110 человек – мужчины и женщины, 
не занимающиеся профессиональным спор-
том. Изучаемые группы сопоставимы по по-
ловозрастной структуре. В рамках настоя-
щей работы было разработано информиро-
ванное согласие, с которым ознакомлены все 
участники исследования.  
Для проведения молекулярно-
генетического анализа использовали образ-
цы ДНК, полученные из сухих капель ка-
пиллярной крови, нанесенных на фильтро-
вальную бумагу для сбора образов Whatman 
(Великобритания). Полиморфизм R577X гена 
ACTN3 определяли методом полимеразной 
цепной реакции полиморфизмов длин ре-
стрикционных фрагментов (ПЦР-ПДРФ). В 
ходе исследования использовались специ-
ально подобранные последовательности 
праймеров указанные в таблице 1. 
Анализ длин рестрикционных продуктов 
проводился методом электрофоретического 
разделения в 8%-полиакриламидном геле с 
последующей окраской бромистым этидием 
и визуализацией в проходящем ультрафиоле-
товом свете. В результате амплификации по-
лиморфизма R577X гена ACTN3 образуются 4 
фрагмента ДНК различной длины:  
а) генотипу RR соответствуют два фраг-
менты длиной 205 и 85 п.н.; 
б) генотипу RX – четыре фрагмента дли-
ной 205, 108, 97 и 85 п.н.; 
в) генотипу XX – три фрагмента длиной 
108, 97 и 85 п.н.  
Интерпретация результатов проводилась в 
соответствии с рисунком 1. 
 
Таблица 1 – Последовательности праймеров для анализа полиморфизма R577X гена ACTN3 
 
Название Последовательность 
ACTN3_F 5`-CTGTTGCCTGTGGTAAGTGGG-3` 
ACTN3_R 5`-CTGTTGCCTGTGGTAAGTGGG-3` 
 
 
 
Рисунок 1 – Электрофореграмма продуктов амплификации гена АCTN3  
(1 – ladder; 2,6 – гомозигота RR; 3, 4 – гетерозигота RX; 5 – гомозигота XX) 
 
 
Статистическая обработка результатов ис-
следования осуществлялась с помощью паке-
та программ Statistica 5.0 и MS Excel. Оценку 
соответствия наблюдаемого распределения 
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генотипов ожидаемому, исходя из равнове-
сия Харди-Вайнберга, осуществляли с помо-
щью критерия χ2. Значимость различий в ча-
стотах встречаемости качественных призна-
ков между сравниваемыми выборками уста-
навливали с помощью критерия χ2 и точного 
критерия Фишера φ. Различия считали досто-
верными при уровне значимости р<0,05. 
Результаты и их обсуждение. Для всех 
индивидов основной группы и группы срав-
нения было проведено генотипирование по 
полиморфизму R577X гена ACTN3. Распреде-
ление частот генотипов в выборках соответ-
ствует закону равновесия Харди-Вайнберга. 
Результаты генотипирования представлены в 
таблице 2. 
Согласно данным литературы, полимор-
физм гена ACTN3 ассоциирован с успешной 
спортивной деятельностью и проявлением 
скоростно-силовых качеств [6, 8, 9, 10, 12]. 
Чаще всего с проявлением высоких скорост-
но-силовыми показателей связывают аллель 
R гена ACTN3. В то же время, наличие мута-
ции в кодирующей последовательности мо-
жет стать причиной снижения уровня разви-
тия скорости и силы индивида [9]. Получен-
ные результаты распределения генотипов не 
подтверждаются данными, опубликованными 
в базе «The Allele FREquency Database» отно-
сительно белорусской популяции, что может 
быть связано с малочисленностью исследуе-
мых групп в предыдущих работах [11]. 
В настоящем исследовании нами не было 
выявлено статистически значимых различий 
в распределении генотипов полиморфизма 
R577X гена ACTN3 среди спортсменов, спе-
циализирующихся в игровых видах спорта, и 
группой сравнения (р>0,05). Выявлено, что 
гомозигота ХХ среди спортсменов и группы 
сравнения встречается с частотой 11,0% и 
19,1% соответственно. В то же время, отно-
сительно гомозиготы RR и гетерозиготы RX, 
кодирующих нормальную последователь-
ность белка, этот показатель равен 42,2% и 
46,8% для основной группы и 30,9% и 50% 
для группы сравнения, соответственно. Не-
смотря на то, что нами не было выявлено 
статистически значимых различий в распре-
делении генотипов между исследуемыми 
группами, в целом, наблюдаемая тенденция в 
преобладании генотипов RR и RX совпадает 
с результатами других популяционных ис-
следований. 
В распределении аллелей полиморфизма 
R577X гена ACTN3 нами были выявлены ста-
тистически значимые различия (χ2=4,31, 
р<0,05). Результаты анализа представлены в 
таблице 3. 
Спортивным играм присущи кратковре-
менные скоростно-силовые высокоинтенсив-
ные нагрузки с развитием общей выносливо-
сти. Поэтому для достижения высоких ре-
зультатов предпочтительно преобладание в 
скелетной мускулатуре быстрых мышечных 
волокон, обеспечивающих мощные кратко-
временные сокращения. 
 
 
Таблица 2 – Распределение частот генотипов полиморфизма R577X гена ACTN3 
 
Ген, полиморфизм Генотип 
Частота генотипов, % 
φ P Основная группа 
N=109 
Группа сравнения 
N=110 
R577X 
гена ACTN3 
RR 42,2 30,9 
4,363 0,115 RX 46,8 50,0 
XX 11,0 19,1 
 
Таблица 3 – Распределение частот аллелей полиморфизма R577X гена ACTN3 
 
Ген,  
полиморфизм 
Аллель 
Частота аллелей, % 
χ2 P 
OR 
Основная 
группа 
N=109 
Группа 
сравнения 
N=110 
значение 95% 
R577X 
гена ACTN3 
R 65,6 55.9 
4,31 0,04 
1,50 1,02-2,21 
Х 34,4 44,1 0,67 0,45-0,98 
 
41 
 
Показано, что частота встречаемости 
«нормального» аллеля (R-аллель) среди 
спортсменов игровых видов спорта выше по 
отношению к группе сравнения (65,6% к 
55,9%, соответственно). Наличие этого алле-
ля ассоциировано с синтезом α-актинина-3 и 
проявлением скоростно-силовых качеств.  
Заключение. Выявлены статистически 
значимые различия в распределении аллелей 
полиморфизма R577X гена ACTN3 среди 
спортсменов и группы сравнения (χ2=4,31, 
р<0,05). Частота встречаемости R-аллеля в 
группе спортсменов в 1,5 раза выше по от-
ношению к контролю. Таким образом, можно 
предположить, что аллель R вносит явный 
вклад в развитие скоростно-силовых качеств 
спортсменов, однако изучение ассоциации 
фенотипических признаков и данного гене-
тического полиморфизма требует дальней-
шего изучения. 
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